ATMENET A WILLIAMS SZINDROMAS
GYERMEKKORI ELLATASBOL A
FELNOTT GONDOZASBA

,Elobb csinald azt, ami szikseges, utana azt, ami lehetséges,

es maris azt fogod csinalni, ami lehetetlen”
Assisi Szent Ferenc

Poganyne Bojtor Zsuzsanna
az MWSzT elnoke

www.williams.org.hu, http://eurowilliams.org

Ritka Betegségek ,,Ment6ov” Informaciéos Kozpontja projektzaro
konferencia, Budapest, 2016,03.18.
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A Williams'szindromas (és a hozza hasonld nehézségekkel
kuzdd) emberek, lehetésegeikhez méerten ugyanolyan teljes
eletet elhessenek, mint ép tarsaik.
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A ritka betegsegek ellatasa nehez

Kevés az ismeret, a szakember, a kutatas, a gyogyszer, stb.

Veletlenszeru, hogy egy szakember ,hobbikent” valasztja-e az adott
szakteruletet

Veletlenszery, hogy a beteg eljut-e oda

Osszetett feladat, szamos szakterilet egyuttmUkodését igényli!
Lehetdleg specialis kozpontban tortenjen

Az evente szukseges kotelezo feltlvizsgalatokat egy idore
szervezve, egy helyen

1999-t0l

57 gondozott volt

Semmelweis Egyetem,
Il. Sz. Gyermekgyogyaszati Klinika

Cim: Budapest IX.ker. Angyal utca 39.
Telefonszam: 06 1 215 1380

Orvosok: dr. Szabolcs Judit (kardiologus)
és dr. prof. Fekete Gyorgy (genetikus)
Idépont: egyénileg egyeztetve



Miert van szukseg felnott
gondozasra?

Williams Szindroma
Diagnosztikai es terapias utmutato

Keszult a Williams Syndrome Guideline Development Group
“Managing Williams Syndrome” c. munkaja alapjan

(Az egyik elso Europai Referencia Halozati pilot program)



+ felnottkorban

Uksegletek

> ajanlasok









2012-tol felnott gondozas a SE. II.
sz. Belgyogyaszati Klinikan

2010-t0l megindult a ritka beteg rendelés 180 felnott
phenylketonuria/galactosaemia beteg szamara

2012-tol a WS betegeknek is felnott ambulancia

Dr. Reismann Peter

belgyogyaszat, endokrinologia

1088 Budapest, Szentkiralyi utca 46.
Telefon: (1) 459-1500/55520

Ambulans bejelentkezes: (1) 459-1500/55541









Il. sz. Belgyogyaszati Klinika

Hazai kardiologiail tapasztalatok

Jo echocardiographia elengedhetetlen!
Mitralis billentyu prolapsus igen gyakori
Supravalvularis aortastenosis kereséese

Kerdeses esetekben tertier centrum iranyaba
iranyitas, angio-CT



I1. sz. Belgyogyaszati Klinika

Hazal egyeb tapasztalatok




Il. sz. Belgyogyaszati Klinika
’ = ” ’
Celkituzes

Centrum fenntartasa, ahol eves szUrovizsgalatok
elvegzesere lehetoseg van

Tapasztalat, ismeretgyujtes a felnottkori Williams-
szindromas betegekrdl (Tarsbetegségek?
Betegseglefolyas?)

Késobb (kello tapasztalat eseten) orvoskollegak

tovabbkepzese Williams-szindromas beteg
kezeleseben

(Tudomanyos vizsgalatok?)



Il. sz. Belgyogyaszati Klinika

Kovetkeztetes

A szakmai es civil szervezeti egyUttmUkodes
lehetove teszi a magas szakmai kovetelmenyeknek
megfelelo, ellato rendszer kialakitasat es
fejleszteset.

Lehetseges az optimalizalt beteqgut, a koordinalt
multidiszciplinaris ellatas

Az MWSZT koszoni a szakmai partnereinek, hogy
sikerUlt megoldani ezt a problemat!

A rendszer szintU megoldas meg kialakuloban, a
hasonlo kezdeti ,csirak” torekenyek, ,,szakember
figgok” — lasd Neuromuszkularis Centrum




Koszonom a figyelmet!

@williams.org.hu

Orczy Ut 2.
Jt 119. lll/49.
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